Rekomendacje Zespołu Ekspertów Polskiego
Towarzystwa Ginekologicznego oraz Polskiego Towarzystwa Genetyki Człowieka w zakresie przesiewowego badania genetycznego wykonanego na wolnym płodowym DNA by unknown
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Wprowadzenie 
Wolny pozakomórkowy DNA to DNA, który został uwol-
niony z  obumarłych komórek. Wolny DNA krąży w  krwio-
obiegu do kilku godzin zanim dojdzie do jego degradacji. 
U kobiety ciężarnej pula wolnego DNA w krwioobiegu skła-
da się z  wolnego DNA ciężarnej i  wolnego DNA płodu. 
Frakcja płodowa stanowi zazwyczaj około 10%, z  czego 
większość stanowi DNA pochodzący z komórek trofoblastu. 
Badania stosowane dla oceny ilościowej i  jakościowej wol-
nego płodowego DNA w  krwioobiegu ciężarnej określa-
ne są skrótem NIPT (z  ang. non-invasive prenatal testing). 
Rekomendacje mają na celu uporządkowanie i usystematy-
zowanie wiedzy na temat oceny wolnego płodowego DNA 
w krwioobiegu matki, oraz wypracowanie schematu wykony-
wania badań prenatalnych z użyciem tej techniki. 
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w zakresie przesiewowego badania 
genetycznego wykonanego na wolnym 
????????????
Cell-free fetal DNA testing in prenatal genetic screening. Polish 
Gynaecological Society and Polish Human Genetics Society guidelines
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Badanie wolnego płodowego DNA umożliwia ocenę ry-
zyka wystąpienia u płodu najczęstszych aneuploidii (trisomii 
chromosomu 21, 18, 13) i innych wybranych aberracji chromo-
somowych. Przedstawione rekomendacje zostały opracowa-
ne zgodnie ze standardami międzynarodowych towarzystw, 
takich jak: Royal College of Obstetricians & Gynaecologists, 
International Society of Ultrasound in Obstetrics and 
Gynecology, The American College of Obstetricians and 
Gynecologists, American College of Medical Genetics and 
Genomics, Society for Maternal-Fetal Medicine, International 
Society for Prenatal Diagnosis.
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niami Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. 
Przesiewowe badania genetyczne płodu przeprowa?
?????????????????????????????????????????????????
?????????????? posiadającego wiedzę na temat genetycz?
????? ???????? ???????????????? ????????? ?????????
u płodu oraz zasad działania omawianego testu i  jego 




Przesiewowego badania genetycznego wykonanego na 
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jaki rodzaj badania jest dla niej najbardziej odpowiedni. 
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Aktualnie przesiewowe badanie genetyczne wyko?
??????????????????????????????????????????????????
??????????? ???????? ????????? ???????? ???? ??????? ?????












Przeprowadzenie przesiewowego badania gene?
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w oparciu o wynik badania przesiewowego pierwszego 
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przesiewowego pierwszego trymestru ciąży wynosi 
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teriału genetycznego z komórek płodu pobranych meto?
dą inwazyjną. 
W  przypadku jeśli pacjentka z  grupy podwyższo?
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wości przeprowadzenia diagnostycznego badania gene?
tycznego płodu z koniecznością zastosowania inwazyj?
nej metody pobrania komórek płodu. 
W  przypadku stwierdzenia w  badaniu USG wad 
???????????????????? przy prawidłowym wyniku prze?
siewowego badania genetycznego wykonanego na 
???????? ????????? ????? ?????????? ????? ????????????
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ku ewentualnej diagnostyki genetycznej u  płodu oraz 
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która pozwoli jej na podjęcie świadomej decyzji o wyko?
???????????????????????????????????????
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badanie FISH, badanie aCGH (mikromacierz), badania mo-
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daniu USG i zebranego wywiadu rodzinnego.
Aktualnie przesiewowe badanie genetyczne wyko?
???????????????????????????????????????????????????
ży wielopłodowej wyższego rzędu niż bliźniacza. 
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Przed przystąpieniem do przesiewowego badania 
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przesiewowego badania genetycznego wykonanego na wol-
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cenie diagnostyki inwazyjnej. 
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W przypadku ponownego zlecenia przesiewowego ba-
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W przypadku otrzymania wyników wskazujących na 
podwyższone ryzyko wystąpienia aberracji chromoso?
???????????????????????????????????????????????????









































W  przypadku otrzymania nieprawidłowego wyniku 
przesiewowego badania genetycznego wykonanego na 
??????????????????????????????????????????????????
cjentki z specjalistą genetykiem klinicznym lub perina?
tologiem.
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Wyniki przesiewowego badania genetycznego wy?
????????? ??? ???????? ????????? ???? ???????? ????
?????????????????????? ?????????????????????????????
zweryﬁkowany i opatrzony pieczątką specjalisty labora?
toryjnej genetyki medycznej. 
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